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 ﺷﻨﻮاﻳﻲ ﻏﻴﺮ ﺳﻨﺪروﻣﻲ و ﻧﺎ 39BNFDﻧﺘﻴﻜﻲ ﻟﻮﻛﻮس ژﺑﺮرﺳﻲ ارﺗﺒﺎط ﻣﻴﺎن ﭘﻴﻮﺳﺘﮕﻲ 
  ﭼﻬﺎرﻣﺤﺎل و ﺑﺨﺘﻴﺎري و از دو اﺳﺘﺎناﺗﻮزوﻣﻲ در ﻧﻤﻮﻧﻪ ﻫﺎﻳﻲ  ﻣﻐﻠﻮب
  ﻛﻬﮕﻴﻠﻮﻳﻪ و ﺑﻮﻳﺮاﺣﻤﺪ 
 
، 5، ﻣﺮﺿﻴﻪ اﺑﻮاﻟﺤﺴﻨﻲ5، ﺷﻬﺮﺑﺎﻧﻮ ﭘﺮﭼﻤﻲ4، ﺳﻤﻴﻪ رﺋﻴﺴﻲ3، ﻓﺎﻃﻤﻪ ﻫﻴﺒﺘﻲ2، ﻣﺤﻤﺪ اﻣﻴﻦ ﻃﺒﺎﻃﺒﺎﻳﻲ ﻓﺮ1ﻓﺎﻃﻤﻪ رﺿﺎﻳﻴﺎن
  *5، ﻣﺮﺗﻀﻲ ﻫﺎﺷﻢ زاده ﭼﺎﻟﺸﺘﺮي5، اﺣﻤﺪ رﺿﺎ ﺻﺎﻟﺤﻲ5ﺸﺘﻪ اﻣﻴﺮيﺑﻬ
داﻧﺸﺠﻮ، داﻧﺸﮕﺎه آزاد اﺳﻼﻣﻲ 3، اﻳﺮان؛ اﺻﻔﻬﺎن، ﻋﻠﻮم ﭘﺰﺷﻜﻲ اﺻﻔﻬﺎنداﻧﺸﮕﺎه 2؛ ، داﻧﺸﮕﺎه ﻋﻠﻮم ﭘﺰﺷﻜﻲ ﺷﻬﺮﻛﺮد، ﺷﻬﺮﻛﺮد، اﻳﺮانﻛﻤﻴﺘﻪ ﺗﺤﻘﻴﻘﺎت داﻧﺸﺠﻮﻳﻲ1
ﺳﻠﻮﻟﻲ و  ﻣﺮﻛﺰ ﺗﺤﻘﻴﻘﺎت5و زﻳﺴﺖ ﻓﻨﺎوري ﺗﻬﺮان، ﺗﻬﺮان، اﻳﺮان؛  داﻧﺸﺠﻮ، ﭘﮋوﻫﺸﮕﺎه ﻣﻠﻲ ﻣﻬﻨﺪﺳﻲ ژﻧﺘﻴﻚ4ﺷﻬﺮﻛﺮد، اﻳﺮان؛ واﺣﺪ ﺷﻬﺮﻛﺮد، 
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ﻳﻚ اﺧﺘﻼل ﺣﺴﻲ، ﻋﺼﺒﻲ اﺳﺖ  (LH) ﻧﺎﺷﻨﻮاﻳﻲ
  ﻴﻠﻴﻮن ﻧﻔﺮ در ﻣ 07ﻫﺎي اﻧﺠﺎم ﺷﺪه   ﻛﻪ ﻃﺒﻖ ارزﻳﺎﺑﻲ
اﻳﻦ ﻣﺸﻜﻞ ﺑﻴﺸﺘﺮﻳﻦ . ﺳﺮ ﺗﺎ ﺳﺮ ﺟﻬﺎن از آن رﻧﺞ ﻣﻲ ﺑﺮﻧﺪ
در  1اﺧﺘﻼل ﻣﻮﺟﻮد در ﻫﻨﮕﺎم ﺗﻮﻟﺪ اﺳﺖ ﻛﻪ ﺑﺎ ﻣﻴﺎﻧﮕﻴﻦ 
ﻫﻨﮕﺎم  ﺗﺸﺨﻴﺺ دﻳﺮ. (1)دﻫﺪ  ﻧﻮزاد رخ ﻣﻲ 0001ﻫﺮ
ﺷﻮد  ﻧﺎﺷﻨﻮاﻳﻲ و ﻳﺎ ﻧﺎﺷﻨﻮاﻳﻲ ﻛﻪ ﺗﺸﺨﻴﺺ داده ﻧﻤﻲ
 ﻲﻫﺎي ارﺗﺒﺎﻃﻲ و زﺑﺎﻧ ﺗﻮاﻧﺪ اﺛﺮ ﻋﻤﻴﻘﻲ ﺑﺮ روي ﻗﺎﺑﻠﻴﺖ ﻣﻲ
اﺟﺘﻤﺎﻋﻲ ﻳﻚ ﻛﻮدك  -و ﻫﻤﭽﻨﻴﻦ ﺗﻜﻮﻳﻦ ارﺗﺒﺎط رواﻧﻲ
ﻧﺎﺷﻨﻮاﻳﻲ ﻳﻚ اﺧﺘﻼل ﺑﺴﻴﺎر ﻫﺘﺮوژن  (.2) داﺷﺘﻪ ﺑﺎﺷﺪ
ﺗﻮاﻧﺪ ﺑﻪ دﻟﻴﻞ ﻓﺎﻛﺘﻮرﻫﺎي ژﻧﺘﻴﻜﻲ، ﻣﺤﻴﻄﻲ  ﺑﺎﺷﺪ و ﻣﻲ ﻣﻲ
ﻣﻮارد ﻧﺎﺷﻨﻮاﻳﻲ  %05ﺑﻴﺸﺘﺮ از  (.4،3)ﻳﺎ ﻫﺮ دو رخ دﻫﺪ 
ﺎ ﻫ آن% 07ﻣﻘﺪار، ﻧﺎﺷﻲ از ﻋﻮاﻣﻞ ژﻧﺘﻴﻜﻲ اﺳﺖ ﻛﻪ از اﻳﻦ 
ﻫﺎي  ﺑﺎﻗﻴﻤﺎﻧﺪه ﻧﺎﺷﻨﻮاﻳﻲ% 03 و ﺳﻨﺪروﻣﻲ ﻏﻴﺮاز ﻧﻮع 
ﻣﻮارد ﻧﺎﺷﻨﻮاﻳﻲ، % 07ﺣﺪود . (5) ﺑﺎﺷﺪ ﺳﻨﺪروﻣﻲ ﻣﻲ
 ﻏﻴﺮ ﻧﺎﺷﻲ از ﻓﺎﻛﺘﻮرﻫﺎي ژﻧﺘﻴﻜﻲ از ﻧﻮع ﻧﺎﺷﻨﻮاﻳﻲ
 (7،6) اﺳﺖ (LHSNRA) ﺳﻨﺪروﻣﻲ ﻣﻐﻠﻮب اﺗﻮزوﻣﻲ
  :ﭼﻜﻴﺪه
ﺑﻴﺶ . ﻧﺎﺷﻨﻮاﻳﻲ ﻳﻚ اﺧﺘﻼل ﺣﺴﻲ، ﻋﺼﺒﻲ اﺳﺖ و ﺑﻴﺸﺘﺮﻳﻦ اﺧﺘﻼل ﻣﻮﺟﻮد در ﻫﻨﮕﺎم ﺗﻮﻟﺪ اﺳﺖ :زﻣﻴﻨﻪ و ﻫﺪف
 ژﻧﺘﻴﻜﻲ آن ﺑﻪ دو ﻧﻮع ﺳﻨﺪروﻣﻲ و ﻏﻴﺮ ﺳﻨﺪروﻣﻲ ﺗﻘﺴﻴﻢ ﻣﻲ ﺷﻮد ﻛﻪ اﻧﻮاع . ﻣﻮارد ﻧﺎﺷﻨﻮاﻳﻲ ارﺛﻲ اﺳﺖ% 06از 
اﻳﻦ ﻣﻄﺎﻟﻌﻪ ﺑﺎ . رخ ﻣﻲ دﻫﺪ%( 07)ﺑﺎ ﺑﻴﺸﺘﺮﻳﻦ درﺻﺪ  (LHSNRA)ﻧﺎ ﺷﻨﻮاﻳﻲ ﻏﻴﺮ ﺳﻨﺪروﻣﻲ ﻣﻐﻠﻮب اﺗﻮزوﻣﻲ 
  .اﻧﺠﺎم ﺷﺪ LHSNRAدر ﺧﺎﻧﻮاده ﻫﺎي ﻣﺒﺘﻼ ﺑﻪ  39BNFDﻫﺪف ﺗﻌﻴﻴﻦ ﭘﻴﻮﺳﺘﮕﻲ ژﻧﺘﻴﻜﻲ ﺑﻪ ﻟﻮﻛﻮس 
داراي ﺣﺪاﻗﻞ  LHSNRAﺑﺰرگ ﻣﺒﺘﻼ ﺑﻪ  ﺷﺠﺮه 04 روي ﺑﺮ آزﻣﺎﻳﺸﮕﺎﻫﻲ ﻮﺻﻴﻔﻲﺗ ﻣﻄﺎﻟﻌﻪ اﻳﻦ :روش ﺑﺮرﺳﻲ
اﺳﺘﺎن ﻫﺎي  ، از2BJGدو ﺑﻴﻤﺎر، واﻟﺪﻳﻦ ﺳﺎﻟﻢ و ﻋﻤﺪﺗﺎً داراي ازدواج ﺧﻮﻳﺸﺎوﻧﺪي و ﻣﻨﻔﻲ از ﻧﻈﺮ ﺟﻬﺶ ﻫﺎي ژن 
ﺳﭙﺲ ﺧﺎﻧﻮاده ﻫﺎ ﺑﺮاي ﭘﻴﻮﺳﺘﮕﻲ ژﻧﺘﻴﻜﻲ ﺑﻪ . ﮔﺮدﻳﺪ اﻧﺠﺎم ﭼﻬﺎرﻣﺤﺎل و ﺑﺨﺘﻴﺎري و ﻛﻬﮕﻴﻠﻮﻳﻪ و ﺑﻮﻳﺮاﺣﻤﺪ
  .و ﺳﭙﺲ ژل ﭘﻠﻲ اﻛﺮﻳﻞ آﻣﻴﺪ ﺑﺮرﺳﻲ ﺷﺪﻧﺪ RCPو روش  RTSﺑﺎ اﺳﺘﻔﺎده از ﻧﺸﺎﻧﮕﺮﻫﺎي  39BNFDﻮﻛﻮس ﻟ
 KNILSارزش . ﭘﻴﻮﺳﺘﮕﻲ ﻧﺸﺎن داد 39BNFDﺑﻪ ﻟﻮﻛﻮس %( 2/5)ﺧﺎﻧﻮاده  1ﺧﺎﻧﻮاده،  04از ﺗﻌﺪاد  :ﻳﺎﻓﺘﻪ ﻫﺎ
  .ﺤﺎﺳﺒﻪ ﺷﺪﻣ 2/50ﺑﻴﺸﻴﻨﻪ ﭼﻨﺪ ﻧﻘﻄﻪ اي  DOLو  2/50ﺑﻴﺸﻴﻨﻪ دو ﻧﻘﻄﻪ اي  DOLو  2/76اﻳﻦ ﺧﺎﻧﻮاده 
ﺑﺮ اﺳﺎس ﻧﺘﻴﺠﻪ ﭘﮋوﻫﺶ ﺣﺎﺿﺮ، اﻳﻦ ﻟﻮﻛﻮس اﺣﺘﻤﺎﻻً ﻧﻘﺶ ﻛﻤﻲ در اﻳﺠﺎد ﻧﺎﺷﻨﻮاﻳﻲ در ﺟﻤﻌﻴﺖ  :ﻧﺘﻴﺠﻪ ﮔﻴﺮي
دارد وﻟﻲ ﺑﺮاي ﺗﻌﻴﻴﻦ ﻧﻘﺶ دﻗﻴﻖ ﺗﺮ اﻳﻦ ﻟﻮﻛﻮس در اﻳﺠﺎد ﻧﺎﺷﻨﻮاﻳﻲ در ﺟﻤﻌﻴﺖ اﻳﺮاﻧﻲ، ( دو اﺳﺘﺎن)ﻣﻮرد ﻣﻄﺎﻟﻌﻪ 
  .ﻣﻄﺎﻟﻌﺎت ﺑﻴﺸﺘﺮي ﺿﺮوري ﻣﻲ ﺑﺎﺷﺪ
  
 .، ﻧﺎ ﺷﻨﻮاﻳﻲ ﻏﻴﺮ ﺳﻨﺪروﻣﻴﻚ ﻣﻐﻠﻮب اﺗﻮزوﻣﻲ، ﭘﻴﻮﺳﺘﮕﻲ ژﻧﺘﻴﻜﻲ2PBAC، ژن39BNFDﻟﻮﻛﻮس :ﻫﺎي ﻛﻠﻴﺪي واژه
  ﻓﺎﻃﻤﻪ رﺿﺎﻳﻴﺎن و ﻫﻤﻜﺎران                                         ﺑﺎ ﻧﺎﺷﻨﻮاﻳﻲ           39BNFDﻧﺘﻴﻜﻲ ﻟﻮﻛﻮسژﺑﺮرﺳﻲ ارﺗﺒﺎط ﻣﻴﺎن ﭘﻴﻮﺳﺘﮕﻲ 
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ﻫﺎ ﺑﺮاي ﻋﻤﻠﻜﺮد ﺻﺤﻴﺢ ﮔﻮش  ﻛﻪ اﻟﺒﺘﻪ اﻛﺜﺮ اﻳﻦ ژن
ﺗﻮاﻧﺪ  ﻲ ﻣﻲدر ﻣﻮاردي، ﻧﺎﺷﻨﻮاﻳ. ﻫﺴﺘﻨﺪ دروﻧﻲ ﺿﺮوري
ﻫﺎي دﻳﮕﺮ ﮔﻮش ﺑﻪ ﻏﻴﺮ از  دﻟﻴﻞ آﺳﻴﺐ در ﻗﺴﻤﺖﻪ ﺑ
  .ﺣﻠﺰون ﻫﻢ اﻳﺠﺎد ﺷﻮد
ﻋﺼﺒﻲ ﺑﻪ دﻟﻴﻞ ﻧﻘﺺ ﻋﻤﻠﻜﺮدي  -ﻧﺎﺷﻨﻮاﻳﻲ ﺣﺴﻲ
ﺷﻮد و ﻧﻮع دﻳﮕﺮ آن ﻧﻮع ﻣﺨﺘﻠﻂ  ﮔﻮش داﺧﻠﻲ اﻳﺠﺎد ﻣﻲ
ﻋﺼﺒﻲ  - ﺑﺎﺷﺪ ﻛﻪ ﺗﺮﻛﻴﺒﻲ از ﻧﻮع اﻧﺘﻘﺎﻟﻲ و ﺣﺴﻲ ﻣﻲ
ﻪ ﻃﺒﻴﻌﺖ ﻓﻮق اﻟﻌﺎده ﻫﺘﺮوژن اﻳﻦ ﺑﻴﻤﺎري ﺑ. (2) ﺑﺎﺷﺪ ﻣﻲ
ﻫﻤﺮاه ﺗﻨﻮع ﺟﻤﻌﻴﺘﻲ و ﻧﺮخ ﺑﺎﻻي ازدواج ﺧﻮﻳﺸﺎوﻧﺪي در 
ﻛﺸﻮرﻣﺎن ﻟﺰوم ﻣﻄﺎﻟﻌﻪ ﺳﻴﺴﺘﻤﺎﺗﻴﻚ ﺑﺮ روي اﻳﻦ ﺑﻴﻤﺎري 
  .دﻫﺪرا ﭘﻴﺶ روي ﭘﮋوﻫﺸﮕﺮان ﻗﺮار ﻣﻲ 
واﻗﻊ در ﻟﻮﻛﻮس  2PBACدر اﻳﻦ ﻣﻄﺎﻟﻌﻪ ژن 
و  39BNFDاﻳﻦ ژن در ﻟﻮﻛﻮس . ﺑﺮرﺳﻲ ﺷﺪ 39BNFD
اﻳﻦ  .ﻗﺮار دارد 2.31-3.21q11در ﻣﻮﻗﻴﺖ ﺳﻴﺘﻮژﻧﺘﻴﻜﻲ 
دارد و ﭘﺮوﺗﺌﻴﻦ  5bKاﮔﺰون و ﻃﻮﻟﻲ ﺣﺪود  7ژن 
ﻫﺎي  ﻛﻨﺪ ﻛﻪ ﺟﺰ ﺧﺎﻧﻮاده ﭘﺮوﺗﺌﻴﻦ را ﻛﺪ ﻣﻲ 2PBAC
ﻣﺘﺼﻞ ﺷﻮﻧﺪه ﺑﻪ ﻛﻠﺴﻴﻢ اﺳﺖ و ﺷﺒﺎﻫﺖ زﻳﺎدي ﺑﻪ 
ﻫﺎي  اﻳﻦ ﭘﺮوﺗﺌﻴﻦ در ﻣﻐﺰ و ارﮔﺎن. ﻛﺎﻟﻤﻮدوﻟﻴﻦ دارد
ﺷﻮد  ﺣﺴﻲ ﻣﺎﻧﻨﺪ ﺣﻠﺰون ﮔﻮش و ﺷﺒﻜﻴﻪ ﭼﺸﻢ ﺑﻴﺎن ﻣﻲ
 ﻋﻼﺋﻢ دﻫﻨﺪه ﻧﺘﻘﺎلﻛﻠﺴﻴﻤﻲ ا ﻣﻬﻢ واﺳﻂ ﺣﺪ و ﻳﻚ (9،8)
 و اﺧﺘﻼل ﻫﺮﮔﻮﻧﻪ ﺑﻨﺎﺑﺮاﻳﻦ .(11،01) اﺳﺖ ﺳﻠﻮﻟﻲ درون
   در ﺳﻠﻮﻟﻲ درون رﺳﺎﻧﻲ ﭘﻴﺎم ژن، اﻳﻦ ﺟﻬﺶ در
   و ﻣﻮاﺟﻪ ﺳﺎﺧﺘﻪ ﻣﺸﻜﻞ ﺑﺎ را داﺧﻠﻲ ﮔﻮش ﻫﺎي ﺳﻠﻮل
  .(21)ﮔﺮدد  ﻧﺎﺷﻨﻮاﻳﻲ ﺑﺮوز ﺑﻪ ﻣﻨﺠﺮ ﺗﻮاﻧﺪ ﻣﻲ
 ﺑﺮرﺳﻲ ﺣﻘﻴﻘﺖ در ﭘﻴﻮﺳﺘﮕﻲ ﺗﺤﻠﻴﻞ و ﺗﺠﺰﻳﻪ
 اﺳﺖ ﺑﻴﻤﺎري ﻓﻨﻮﺗﻴﭗ ﺑﺎ ﮕﺮﻧﺸﺎﻧ ﺟﺎﻳﮕﺎه ﺗﻮارث ﻫﻤﺮاﻫﻲ
 ﻧﺸﺎﻧﮕﺮ و ﺑﻴﻤﺎري ژن ﺟﺎﻳﮕﺎه ﺑﻴﻦ ﻓﺎﺻﻠﻪ ﺗﺄﺛﻴﺮ ﻛﻪ ﺗﺤﺖ
 اوﻟﻴﻦ ﻋﻨﻮان ﺑﻪ ﺗﻨﻬﺎ ﻧﻪ روش اﻳﻦ .ﮔﻴﺮد ﻣﻲ ﻗﺮار ﻣﺮﺑﻮﻃﻪ
 روش ﺑﻪ ﺑﻴﻤﺎري ﻧﺎﺷﻨﺎﺧﺘﻪ ژن ﺷﻨﺎﺳﺎﻳﻲ ﺑﺮاي ﻗﺪم
 ردﻳﺎﺑﻲ ﺑﺮاي ﺑﻠﻜﻪ ﺷﻮد، ﻣﻲ اﺳﺘﻔﺎده ﻣﻮﻗﻌﻴﺘﻲ ﻛﻠﻮﻧﻴﻨﮓ
 ﻛﺎر ﺑﻪ ﻧﻴﺰ ﺷﺠﺮه در ﺑﻴﻤﺎري ﻣﺴﺌﻮل ﺷﺪه ﺷﻨﺎﺧﺘﻪ ﻫﺎي ژن
 ﻛﻪ ﻏﺎﻟﺒﺎً LH ﻧﻈﻴﺮ ﻫﺘﺮوژن ﻫﺎي ﺑﻴﻤﺎري در. رود ﻣﻲ
   ﺑﻴﻤﺎري ﻣﺴﺌﻮل ﺑﺰرگ ﻫﺎي ژن زﻳﺎدي ﺗﻌﺪاد داراي
ژن  ردﻳﺎﺑﻲ ﺟﻬﺖ ﭘﻴﻮﺳﺘﮕﻲ ﺗﺤﻠﻴﻞ و ﺗﺠﺰﻳﻪ ﺑﺎﺷﻨﺪ، ﻣﻲ
 ﻛﺎﻫﺶ ﺑﻪ ﺗﻮﺟﻬﻲ ﺷﺎﻳﺎن ﻛﻤﻚ ﺷﺠﺮه ﻫﺮ در ﺑﻴﻤﺎري
 ﻫﺪف ﭘﮋوﻫﺶ. (41،31)ﻧﻤﻮد  ﺧﻮاﻫﺪ زﻣﺎن و ﻫﺎ ﻫﺰﻳﻨﻪ
ﺑﺮ  39BNFDﻮﺳﺘﮕﻲ ﺑﻪ ﻟﻮﻛﻮس ﺣﺎﺿﺮﺗﺠﺰﻳﻪ و ﺗﺤﻠﻴﻞ ﭘﻴ
ﻣﻨﻔﻲ  2BJGژن  ﻫﺎي ﺟﻬﺶ ﺑﺮاي ﻛﻪ ﻫﺎﻳﻲ روي ﺧﺎﻧﻮاده
  .ﺑﻮدﻧﺪ ﺻﻮرت ﮔﺮﻓﺖ
  
  :روش ﺑﺮرﺳﻲ
آزﻣﺎﻳﺸﮕﺎﻫﻲ ﭘﺲ از  -در اﻳﻦ ﻣﻄﺎﻟﻌﻪ ﺗﻮﺻﻴﻔﻲ
ﺷﻮراي ﭘﮋوﻫﺸﻲ  ﺗﺼﻮﻳﺐ ﻃﺮح در ﻛﻤﻴﺘﻪ اﺧﻼق و
   داﻧﺸﮕﺎه ﻋﻠﻮم ﭘﺰﺷﻜﻲ ﺷﻬﺮﻛﺮد ﺑﺎ ﻛﺪ اﺧﻼق
ﻫﺎي و ﺗﻜﻤﻴﻞ ﭘﺮﺳﺸﻨﺎﻣﻪ و ارزﻳﺎﺑﻲ ( 0931-8-1)
داراي ﺣﺪاﻗﻞ دو  LHSNRAﺧﺎﻧﻮاده ﻣﺒﺘﻼ ﺑﻪ  04ﺑﺎﻟﻴﻨﻲ،
داراي ازدواج ﺧﻮﻳﺸﺎوﻧﺪي  ﺑﻴﻤﺎر، واﻟﺪﻳﻦ ﺳﺎﻟﻢ و ﻋﻤﺪﺗﺎً
از اﺳﺘﺎن ﻫﺎي  2BJGﻫﺎي ژن  و ﻣﻨﻔﻲ از ﻧﻈﺮ ﺟﻬﺶ
 03)ﻛﻬﮕﻴﻠﻮﻳﻪ و ﺑﻮﻳﺮاﺣﻤﺪ  ﭼﻬﺎرﻣﺤﺎل و ﺑﺨﺘﻴﺎري و
ﺧﺎﻧﻮاده از  01ﺑﺨﺘﻴﺎري و  و ﺧﺎﻧﻮاده از اﺳﺘﺎن ﭼﻬﺎرﻣﺤﺎل
ﭘﺲ از اﺧﺬ . اﻧﺘﺨﺎب ﺷﺪ( ﻠﻮﻳﻪ و ﺑﻮﻳﺮاﺣﻤﺪﻛﻬﮕﻴ اﺳﺘﺎن و
ﻧﺴﻞ از اﻓﺮاد در  3از ﺣﺪاﻗﻞ )رﺿﺎﻳﺖ ﻧﺎﻣﻪ آﮔﺎﻫﺎﻧﻪ 
   5از ﻫﺮ ﻓﺮد ﺑﻪ ﻣﻴﺰان ( دﺳﺘﺮس در ﻫﺮ ﺷﺠﺮه ﻧﺎﻣﻪ
 ATDEﻣﻴﻠﻲ ﻟﻴﺘﺮ ﺧﻮن در ﻟﻮﻟﻪ ﻫﺎي ﺣﺎوي ﻧﻴﻢ ﻣﻮﻻر 
 -اﺳﺘﺎﻧﺪارد ﻓﻨﻞ ﺑﻪ روش ANDﺳﭙﺲ . ﻧﻤﻮﻧﻪ ﺑﺮداري ﺷﺪ
ﻛﻤﻴﺖ و ﻛﻴﻔﻴﺖ و  (61 ،51) ﻛﻠﺮوﻓﺮم اﺳﺘﺨﺮاج ﮔﺮدﻳﺪ
  اﺳﺘﺨﺮاج ﺷﺪه ﺗﻮﺳﻂ دﺳﺘﮕﺎه ﻧﺎﻧﻮدراپ  AND
ﻣﻴﺎﻧﮕﻴﻦ . اﻧﺪازه ﮔﻴﺮي ﺷﺪ (ASU-cifitneics omrehT)
ﻫﺎي ﻣﻮرد ﺑﺮرﺳﻲ ﺑﻴﻦ  اﺳﺘﺨﺮاج ﺷﺪه ﻧﻤﻮﻧﻪ ANDﻏﻠﻈﺖ 
ﻫﺎ  ﻧﺎﻧﻮﮔﺮم ﺑﺮ ﻣﻴﻜﺮوﻟﻴﺘﺮ و ﺿﺮﻳﺐ ﺟﺬب آن 007ﺗﺎ  005
  .ﻮدﺑ 1/8ﺑﻪ ﻃﻮر ﻣﻴﺎﻧﮕﻴﻦ  082ﺑﻪ  062ﻫﺎي  در ﻃﻮل ﻣﻮج
ﭘﻴﻮﺳﺘﮕﻲ از ﻣﺎرﻛﺮﻫﺎي ژﻧﺘﻴﻜﻲ ﺟﻬﺖ ﻣﻄﺎﻟﻌﺎت 
ﻣﻨﺎﺳﺐ اﺳﺘﻔﺎده ﺷﺪ ﻛﻪ ﻣﻌﻴﺎر اﻧﺘﺨﺎب ﻣﺎرﻛﺮﻫﺎ  (RTS)
   (msihpromylop)ﺷﻜﻠﻲ  ﻓﺎﺻﻠﻪ از ژن، درﺟﻪ ﭼﻨﺪ
  اﻧﺘﺨﺎب. ﺑﻮد RCPﻫﺎ و داﻣﻨﻪ و ﻃﻮل ﻣﺤﺼﻮل  آن
   ﻫﺎي ﻣﻨﺎﺳﺐ ﺗﻮﺳﻂ ﭘﺎﻳﮕﺎه ﻫﺎي اﻃﻼﻋﺎﺗﻲ RTS 
اﻧﺘﺨﺎب  و reweiv paM resworb emoneg IBCN
ﻫﺎ از ﻃﺮﻳﻖ ﭘﺎﻳﮕﺎه  RTSﻬﺖ ﺗﻜﺜﻴﺮ ﭘﺮاﻳﻤﺮﻫﺎي ﻻزم ﺟ
  .اﻧﺠﺎم ﺷﺪ STSinU IBCNداده 
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ﺑﻪ  RCPﺗﻜﺜﻴﺮ ﻧﺸﺎﻧﮕﺮﻫﺎ در واﻛﻨﺶ  ﺑﺮﻧﺎﻣﻪ دﻣﺎﻳﻲ
دﻗﻴﻘﻪ ﺟﻬﺖ  3ﺑﻪ ﻣﺪت  59Cºﺣﺮارت : ﺻﻮرت زﻳﺮ ﺑﻮد
  ﺳﻴﻜﻞ ﺗﺎچ داون  01 واﺳﺮﺷﺘﻪ ﺷﺪن اوﻟﻴﻪ،
ﺑﻪ  59Cº، ﺷﺎﻣﻞ واﺳﺮﺷﺘﻪ ﺷﺪن در (nwod-hcuoT)
اي ﻣﺎرﻛﺮﻫﺎي ﻣﺘﻐﻴﺮ ﺑﺮ) 85-76Cºﺛﺎﻧﻴﻪ،  03ﻣﺪت 
ﺛﺎﻧﻴﻪ ﺟﻬﺖ اﺗﺼﺎل ﭘﺮاﻳﻤﺮﻫﺎ ﺑﻪ  54ﺑﻪ ﻣﺪت ( ﻣﺨﺘﻠﻒ
و  (ﺑﺎ ﻛﺎﻫﺶ ﻳﻚ درﺟﻪ دﻣﺎ ﺑﻪ ازاي ﻫﺮ ﺳﻴﻜﻞ) AND
ﺛﺎﻧﻴﻪ ﺑﺮاي ﮔﺴﺘﺮش رﺷﺘﻪ ﻫﺎي ﻣﻜﻤﻞ و  03ﺑﻪ ﻣﺪت  27Cº
ﺛﺎﻧﻴﻪ،  03ﺑﻪ ﻣﺪت  59Cºﺳﻴﻜﻞ ﺷﺎﻣﻞ  72 ﺑﻌﺪ از آن،
 54ﺑﻪ ﻣﺪت ( ﻣﺘﻐﻴﺮ ﺑﺮاي ﻣﺎرﻛﺮﻫﺎي ﻣﺨﺘﻠﻒ) 15-85Cº
ﺛﺎﻧﻴﻪ ودر ﻧﻬﺎﻳﺖ ﮔﺴﺘﺮش ﻧﻬﺎﻳﻲ  03ﻣﺪت ﺑﻪ  27Cºﺛﺎﻧﻴﻪ، 
  .دﻗﻴﻘﻪ 7ﺑﻪ ﻣﺪت  27Cºدر دﻣﺎي 
ﻣﻴﻜﺮوﻟﻴﺘﺮ ﺑﺎﻓﺮ  2/5ﺷﺎﻣﻞ  RCPﻫﺮ ﻣﻴﻜﺮوﺗﻴﻮب 
 0/5، (05Mm) 2LCgMﻣﻴﻜﺮوﻟﻴﺘﺮ  1، (01X) RCP
ﻣﻴﻜﺮوﻟﻴﺘﺮ از ﻫﺮ ﻛﺪام  0/51، (01Mm) PTNdﻣﻴﻜﺮوﻟﻴﺘﺮ 
، (04-05gn) ANDﻣﻴﻜﺮوﻟﻴﺘﺮ  1، (01Mp)از ﭘﺮاﻳﻤﺮﻫﺎ 
ب ﻣﻘﻄﺮ آﻛﻪ ﺑﺎ ( 5lμ/tinu)ﭘﻠﻴﻤﺮاز  qaTﻣﻴﻜﺮوﻟﻴﺘﺮ  0/1
  .رﺳﻴﺪ 52lμ ﺑﻪ ﺣﺠﻢ ﻧﻬﺎﻳﻲ
 ﻣﺨﺘﻠﻒ ﻧﺸﺎﻧﮕﺮﻫﺎي RCPﺳﭙﺲ ﻣﺤﺼﻮﻻت 
ژل  ﺑﺮ روي ﭘﻴﻮﺳﺘﮕﻲ ﺗﺤﻠﻴﻞ و ﺗﺠﺰﻳﻪ و ﺑﺮرﺳﻲ ﺟﻬﺖ
درﺻﺪ ﺑﺎرﮔﺬاري و  01و  درﺻﺪ 8آﻣﻴﺪ  اﻛﺮﻳﻞ ﭘﻠﻲ
 2ﻣﺪت زﻣﺎن اﻟﻜﺘﺮوﻓﻮرز ﺑﻪ ﻣﺪت . اﻟﻜﺘﺮوﻓﻮرز ﺷﺪ
 8آﻣﭙﺮ ﺑﺮاي ژل ﻣﻴﻠﻲ  04ﺳﺎﻋﺖ در  3ﺳﺎﻋﺖ و ﻧﻴﻢ ﺗﺎ 
 04ﺳﺎﻋﺖ در  5ﻧﻴﻢ ﺗﺎ  ﺳﺎﻋﺖ و 4درﺻﺪ و ﻣﺪت زﻣﺎن 
درﺻﺪ ﻫﻤﺮاه ﺑﺎ اوره ﺑﻮد و ﺳﭙﺲ  01ﻣﭙﺮ ﺑﺮاي ژل آﻣﻴﻠﻲ 
ژل ﻫﺎ ﺑﻪ روش ﻧﻴﺘﺮات ﻧﻘﺮه رﻧﮓ آﻣﻴﺰي و ﺑﺎﻧﺪﻫﺎ روﻳﺖ 
  .ﮔﺮدﻳﺪ
در اﻳﻦ ﭘﮋوﻫﺶ ﺑﺮاي ﺗﺠﺰﻳﻪ و ﺗﺤﻠﻴﻞ ﭘﻴﻮﺳﺘﮕﻲ 
 اﺳﺘﻔﺎده 50.5 noisrev sulp egaknilysaEاز ﻧﺮم اﻓﺰار 
در ﻧﺘﻴﺠﻪ  ﺑﺮاي ﺗﻌﻴﻴﻦ ﻣﻴﺰان ﻗﺪرت ﺧﺎﻧﻮاده ﻫﺎ و. (71) ﺷﺪ
ﻫﺎ ﺑﺮاي ﺑﺮرﺳﻲ ﭘﻴﻮﺳﺘﮕﻲ ژﻧﺘﻴﻜﻲ از  ﻣﻨﺎﺳﺐ ﺑﻮدن آن
 ﻳﺎ  KNILS()egaknil fo noitalumiSارزش 
ﺑﺮاي ﻣﺤﺎﺳﺒﻪ . اوﻟﻴﻪ اﺳﺘﻔﺎده ﺷﺪ DOL( )sddo fo mhtiragoL
ﻣﻮرد  15.2 noisrev KNILStsaF ﻧﺮم اﻓﺰار KNILSارزش 
 6.1 noisrev kniLrepuSاز ﻧﺮم اﻓﺰار (. 41)ﻓﺖ اﺳﺘﻔﺎده ﻗﺮار ﮔﺮ
از  و (81)ﻧﻘﻄﻪ  ﭘﺎراﻣﺘﺮي دو DOLﺑﺮاي ﻣﺤﺎﺳﺒﻪ اﻣﺘﻴﺎز 
 DOLﺑﺮاي ﻣﺤﺎﺳﺒﻪ اﻣﺘﻴﺎز  retnuHeneGﻧﺮم اﻓﺰار 
در ﻣﺤﺎﺳﺒﻪ . اﺳﺘﻔﺎده ﺷﺪ (91)ﭘﺎراﻣﺘﺮي ﭼﻨﺪ ﻧﻘﻄﻪ اي 
 ﻣﻐﻠﻮب اﻟﮕﻮي ﻧﻘﻄﻪ، ﭼﻨﺪ و ﻧﻘﻄﻪ دو DOLاﻣﺘﻴﺎزﻫﺎي 
آﻟﻞ  ﻓﺮاواﻧﻲ و ﺻﻔﺮ ﭙﻲﻓﻨﻮﻛ ﻛﺎﻣﻞ، ﻧﻔﻮذ اﺗﻮزوﻣﻲ،
 ﻣﺮد و زن در ﻧﻮﺗﺮﻛﻴﺒﻲ ﻳﻜﺴﺎن ﻓﺮاواﻧﻲ و 0/100ﺑﻴﻤﺎري 
. (02) ﺷﺪ اﺳﺘﻔﺎده ﻓﻴﻠﺪ ﻣﺎرش ﻧﻘﺸﻪ از و ﺷﺪ ﮔﺮﻓﺘﻪ ﻧﻈﺮ در
 DOLﭘﺲ از اﻧﺠﺎم ﺗﺠﺰﻳﻪ و ﺗﺤﻠﻴﻞ ﭘﻴﻮﺳﺘﮕﻲ و ﻣﺤﺎﺳﺒﻪ 
ﻣﺠﻤﻮﻋﻪ ژﻧﻮﺗﻴﭗ ﻫﺎي ﻧﺸﺎﻧﮕﺮﻫﺎي )ﺑﺮاي رﺳﻢ ﻫﺎﭘﻠﻮﺗﺎﻳﭗ 
 و 19.2 noisrev klaWmiSاز ﻧﺮم اﻓﺰارﻫﺎي ( ﻣﺠﺎور
  .اﺳﺘﻔﺎده ﺷﺪ 5.920 noisrev retniapolpaH
ﭘﺲ از ﭘﻴﺪا ﻛﺮدن ﭘﻴﻮﺳﺘﮕﻲ ژﻧﺘﻴﻜﻲ ﺑﻪ ﻟﻮﻛﻮس 
ژن  ، ﺑﺮاي ﺑﺮرﺳﻲ ﺗﻐﻴﻴﺮات اﺣﺘﻤﺎﻟﻲ در39BNFD
 اي ﻛﻪ ﭘﻴﻮﺳﺘﮕﻲ ژﻧﺘﻴﻜﻲ دﻳﺪه ﺷﺪ در ﺧﺎﻧﻮاده 2PBAC
 6در اﮔﺰون  (T>G1+736.c)، اﺑﺘﺪا ﺟﻬﺶ (1F ﺧﺎﻧﻮاده)
  .ﺳﻲ ﻛﺮدﻳﻢﺑﺮر PLFR-RCPرا ﺑﺎ اﺳﺘﻔﺎده از روش 
ﻣﻴﻜﺮوﻟﻴﺘﺮ ﺑﺎﻓﺮ  2/5ﺷﺎﻣﻞ  RCPﻫﺮ ﻣﻴﻜﺮوﺗﻴﻮب 
 0/2، (001Mm) 2LCgMﻣﻴﻜﺮوﻟﻴﺘﺮ  0/5، (01X) RCP
ﻣﻴﻜﺮوﻟﻴﺘﺮ از ﻫﺮ ﻛﺪام  0/51، (04Mm) PTNdﻣﻴﻜﺮوﻟﻴﺘﺮ 
-05gn) ANDﻣﻴﻜﺮوﻟﻴﺘﺮ  1/5، (01Mp)از ﭘﺮاﻳﻤﺮﻫﺎ 
ﻛﻪ ﺑﺎ آب ( 5lμ/tinu)ﻠﻴﻤﺮاز ﭘ qaTﻣﻴﻜﺮوﻟﻴﺘﺮ  0/1، (04
  .رﺳﻴﺪ 52lμ ﻣﻘﻄﺮ ﺑﻪ ﺣﺠﻢ ﻧﻬﺎﻳﻲ
ﺑﺎ اﺳﺘﻔﺎده از  6اﮔﺰون  RCPﺳﭙﺲ ﻣﺤﺼﻮﻻت 
، ﻣﻮرد ﻫﻀﻢ آﻧﺰﻳﻤﻲ ﻗﺮار InpKآﻧﺰﻳﻢ ﻣﺤﺪود ﻛﻨﻨﺪه 
 RCPﻣﻴﻜﺮوﻟﻴﺘﺮ از ﻣﺤﺼﻮل  5ﺑﻪ اﻳﻦ ﺗﺮﺗﻴﺐ ﻛﻪ . ﮔﺮﻓﺖ
ﻣﻴﻜﺮوﻟﻴﺘﺮ ﺑﺎﻓﺮ  2را در ﻣﻴﻜﺮوﺗﻴﻮب رﻳﺨﺘﻪ و ﺳﭙﺲ 
 21/8 و ﻣﻴﻜﺮوﻟﻴﺘﺮ آﻧﺰﻳﻢ ﻣﺤﺪوداﻻﺛﺮ 0/2 ،InpK
ﺗﻴﻮب اﺿﺎﻓﻪ ﻛﺮده ﺗﺎ ﺑﻪ ﻣﻴﻜﺮوﻟﻴﺘﺮ آب ﻣﻘﻄﺮﺑﻪ ﻣﻴﻜﺮو
 .ﻣﺨﻠﻮط ﻛﺮدﻳﻢ ﻣﻴﻜﺮوﻟﻴﺘﺮ ﺑﺮﺳﺪ؛ ﺳﭙﺲ ﻛﺎﻣﻼً 02ﺣﺠﻢ 
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درﺟﻪ ﮔﺬاﺷﺘﻴﻢ و ﭘﺲ از آن ﻣﺤﺼﻮﻻت ﺣﺎﺻﻞ از ﺑﺮش 
درﺻﺪ اﻟﻜﺘﺮوﻓﻮرز  2آﻧﺰﻳﻢ را ﺑﺎ اﺳﺘﻔﺎده از ژل آﮔﺎرز 
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ﻧﻲ در اداﻣﻪ ﺑﺮاي ﺑﺮرﺳﻲ وﺟﻮد ﺳﺎﻳﺮ ﺗﻐﻴﻴﺮات ژ. ﻛﺮدﻳﻢ
و ﭘﺮوﻣﻮﺗﻮر ( اﮔﺰون 7) ﻫﺎ در اﻳﻦ ﺧﺎﻧﻮاده، ﻛﻠﻴﻪ اﮔﺰون
ﺟﺪول ) و ﺳﭙﺲ ﺗﻌﻴﻴﻦ ﺗﻮاﻟﻲ ﻛﺮدﻳﻢ RCPاﻳﻦ ژن را 
 (.1 ﺷﻤﺎره
  
  در ﻣﺮﺣﻠﻪ ﺗﻌﻴﻴﻦ ﺗﻮاﻟﻲ 2PBACﻣﺸﺨﺼﺎت ﭘﺮاﻳﻤﺮﻫﺎي ﻣﻮرد اﺳﺘﻔﺎده ﺟﻬﺖ ﺗﻜﺜﻴﺮ اﮔﺰون ﻫﺎ و ﭘﺮوﻣﻮﺗﻮر ژن  :1 ﺟﺪول ﺷﻤﺎره




  GAGACCGGTAGGACTAGAAC :R
 16  994
  16
 CAACCCGTTTGACTCCT :F  2
  GTAGTCTCGTTTCCATGTGT :R
 75  845
  85
 GTGTTAGGTTGTGCGTGT :F  3
  CTCTGGTTGCAGTTAATCA :R
 95  905
  45
 :F  4
 GTAGTCTAAGAGAAACGACGG
  TCTCGGGTACTGGAACCAG :R
 06  973
  06
 CAGTAGACATAAAGGGTTA :F  5
  GGTGTCAAGCTGTGGTTA :R
 05  773
  55








 GGATTCCATCCTCCCCAGTC :F  P
  CCATCGGGGTTAACGAACGT :R
 85  866
  16
  .(retomorP: )P ،(esreveRاﻳﻤﺮ ﭘﺮ: )R ،(drawroFﭘﺮاﻳﻤﺮ : )F
  
اﮔﺰون ﻫﺎ و  ﺗﻜﺜﻴﺮ ﺑﺮﻧﺎﻣﻪ دﻣﺎﻳﻲ ﻣﻮرد اﺳﺘﻔﺎده ﺟﻬﺖ
 4ﺑﻪ ﻣﺪت  59 Cºﺣﺮارت : ﭘﺮوﻣﻮﺗﻮر ﺑﻪ ﺻﻮرت زﻳﺮ ﺑﻮد
 1ﺛﺎﻧﻴﻪ ﺗﺎ  54 ﺑﻪ ﻣﺪت 59Cºﺳﻴﻜﻞ ﺷﺎﻣﻞ  53 دﻗﻴﻘﻪ ﺳﭙﺲ
ﺑﻪ ﻣﺪت  65- 86Cº، (در اﮔﺰون ﻫﺎي ﻣﺨﺘﻠﻒ ﻣﺘﻐﻴﺮ)دﻗﻴﻘﻪ 
 27Cºو ( ﺰون ﻫﺎي ﻣﺨﺘﻠﻒدر اﮔ ﻣﺘﻐﻴﺮ)دﻗﻴﻘﻪ  1ﺛﺎﻧﻴﻪ ﺗﺎ  03
در ﻧﻬﺎﻳﺖ ﮔﺴﺘﺮش ﻧﻬﺎﻳﻲ در  دﻗﻴﻘﻪ و 1 ﺛﺎﻧﻴﻪ ﺗﺎ 54ﺑﻪ ﻣﺪت 
  .دﻗﻴﻘﻪ 5 ﺑﻪ ﻣﺪت 27Cºدﻣﺎي 
ﻣﻴﻜﺮوﻟﻴﺘﺮ ﺑﺎﻓﺮ  2/5ﺷﺎﻣﻞ  RCPﻫﺮ ﻣﻴﻜﺮوﺗﻴﻮب 
 0/2، (001Mm) 2LCgMﻣﻴﻜﺮوﻟﻴﺘﺮ  0/5، (01X) RCP
ﻣﻴﻜﺮوﻟﻴﺘﺮ از ﻫﺮ ﻛﺪام از  0/51، (04Mm) PTNdﻣﻴﻜﺮوﻟﻴﺘﺮ 
 0/1، (04- 05gn) ANDﻣﻴﻜﺮوﻟﻴﺘﺮ  1/5، (01Mp)ﭘﺮاﻳﻤﺮﻫﺎ 
ﻛﻪ ﺑﺎ آب ﻣﻘﻄﺮ ﺑﻪ ﺣﺠﻢ ( 5lμ/tinu)ﭘﻠﻴﻤﺮاز  qaTﻣﻴﻜﺮوﻟﻴﺘﺮ 
  .ﺳﭙﺲ ﻧﻤﻮﻧﻪ ﻫﺎ ﺗﻌﻴﻴﻦ ﺗﻮاﻟﻲ ﺷﺪﻧﺪ. رﺳﻴﺪ 52lμﻧﻬﺎﻳﻲ 
  :ﻳﺎﻓﺘﻪ ﻫﺎ
ﺧﺎﻧﻮاده )ﺧﺎﻧﻮاده  1ﺧﺎﻧﻮاده ﻣﻮرد ﺑﺮرﺳﻲ،  04از 
 ژﻧﺘﻴﻜﻲ ﻧﺸﺎن داد ﭘﻴﻮﺳﺘﮕﻲ 39BNFDﺑﻪ ﻟﻮﻛﻮس ( 1F
ﻦ ﺧﺎﻧﻮاده اﻫﻞ اﺳﺘﺎن ﻛﻪ اﻳ (2،1ﺗﺼﻮﻳﺮ ﺷﻤﺎره )
ﺑﺨﺘﻴﺎري اﺳﺖ و ﻧﺎﺷﻨﻮاﻳﻲ ﻓﺮزﻧﺪان ﺑﻴﻤﺎر  و ﭼﻬﺎرﻣﺤﺎل
اﻳﻦ ﺧﺎﻧﻮاده  KNILSارزش . ﺑﺎﺷﺪ ﺧﺎﻧﻮاده ﻋﻤﻴﻖ ﻣﻲ
ﺑﻴﺸﻴﻨﻪ  DOLو  2/50ﻧﻘﻄﻪ اي  ﺑﻴﺸﻴﻨﻪ دو DOLو  2/76
  .ﻣﺤﺎﺳﺒﻪ ﺷﺪ 2/50ﻧﻘﻄﻪ اي  ﭼﻨﺪ
در  (T>G1+736.c) ﺟﻬﺶ 6در ﺑﺮرﺳﻲ اﮔﺰون 
ﺲ از ﺑﺮرﺳﻲ ﻧﺘﺎﻳﺞ ﻨﺪ ﭘﭼ ﻫﺮ. وﺟﻮد ﻧﺪاﺷﺖ 1Fﺧﺎﻧﻮاده 
  ﺗﻐﻴﻴﺮ ﺟﺪﻳﺪي در  samorhCﺗﻌﻴﻴﻦ ﺗﻮاﻟﻲ ﺑﺎ ﻧﺮم اﻓﺰار 
اﻣﺎ ﻳﻚ  ؛ﻫﻴﭻ ﻳﻚ از اﮔﺰون ﻫﺎ و ﭘﺮوﻣﻮﺗﻮر دﻳﺪه ﻧﺸﺪ
در ﻓﺮد  4در اﮔﺰون  A>G 182.cﻣﻮرد ﭘﻠﻲ ﻣﻮرﻓﻴﺴﻢ 
  .ﺑﻴﻤﺎر ﻣﺸﺎﻫﺪه ﮔﺮدﻳﺪ
  3931 ﻣﻬﺮ و آﺑﺎن/ 4، ﺷﻤﺎره61دوره / ﻣﺠﻠﻪ داﻧﺸﮕﺎه ﻋﻠﻮم ﭘﺰﺷﻜﻲ ﺷﻬﺮﻛﺮد
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  1Fﺧﺎﻧﻮاده  ﺷﺠﺮه و ﻫﺎﭘﻠﻮﺗﻴﭗ :1ﺗﺼﻮﻳﺮ ﺷﻤﺎره 
اﻓﺮاد ﺑﻴﻤﺎر ﻫﺎﭘﻠﻮﺗﻴﭗ ﻣﺸﺘﺮﻛﻲ را ﺑﻪ  داده اﺳﺖ؛ﭘﻴﻮﺳﺘﮕﻲ ﻧﺸﺎن  39BNFDﻟﻮﻛﻮس ﻪ ﻛﻪ ﺑ 1Fﺷﺠﺮه و ﻫﺎﭘﻠﻮﺗﻴﭗ ﺧﺎﻧﻮاده 
  .ﻫﺎﭘﻠﻮﺗﻴﭗ ﺑﺮ اﺳﺎس ﻧﻘﺸﻪ ﻣﺎرش ﻓﻴﻠﺪ رﺳﻢ ﺷﺪه اﺳﺖ ﺑﺮده اﻧﺪ؛ارث 
  
  
   درﺻﺪ 01آﻣﻴﺪ  آﻛﺮﻳﻞ ﺑﺎ ﻛﻤﻚ ژل ﭘﻠﻲ RTSاي از روش ﺗﻌﻴﻴﻦ ژﻧﻮﺗﻴﭗ ﻧﺸﺎﻧﮕﺮﻫﺎي  ﻧﻤﻮﻧﻪ :2ﺗﺼﻮﻳﺮ ﺷﻤﺎره 
 8 و 6ﺗﺎ  4 ﻓﺮزﻧﺪان ﺳﺎﻟﻢ، 7و  3ﺑﺎﻧﺪ ( ﺳﺎﻟﻢ) ﻣﺎدر :2 ﻧﺸﺎﻧﮕﺮ اﻧﺪازه، :1ردﻳﻒ  ؛دﻫﺪ ﻣﻲﻧﺸﺎن را اﻳﻦ روش اﻟﮕﻮي ﭘﻴﻮﺳﺘﮕﻲ 
  .در ﺿﻤﻦ ﻧﻤﻮﻧﻪ ﭘﺪر ﺧﺎﻧﻮاده ﺑﻪ دﻟﻴﻞ ﻓﻮت ﭘﺪر در دﺳﺘﺮس ﻧﺒﻮد .ﻓﺮزﻧﺪان ﻧﺎﺷﻨﻮا
  
  
  درﺻﺪ 01آﻣﻴﺪ  آﻛﺮﻳﻞ ﺑﺎ ﻛﻤﻚ ژل ﭘﻠﻲ RTSاي از روش ﺗﻌﻴﻴﻦ ژﻧﻮﺗﻴﭗ ﻧﺸﺎﻧﮕﺮﻫﺎي  ﻧﻤﻮﻧﻪ :3ﺗﺼﻮﻳﺮ ﺷﻤﺎره 
: 8 و 7 و 4، (ﺳﺎﻟﻢ)ﻣﺎدر :3، (ﺳﺎﻟﻢ)ﭘﺪر :2ﻧﺸﺎﻧﮕﺮ اﻧﺪازه،  :1ردﻳﻒ  اﻟﮕﻮي ﭘﻴﻮﺳﺘﮕﻲ ﻧﺸﺎن داده ﻧﻤﻲ ﺷﻮد؛ در اﻳﻦ روش
ﻫﺎ ﻳﻚ ﻫﺎﭘﻠﻮﺗﻴﭗ  ﻓﺮزﻧﺪان ﻧﺎﺷﻨﻮا ﺑﻪ ﺻﻮرت ﻫﺘﺮوزﻳﮕﻮت ﻫﺴﺘﻨﺪ و ﺑﻪ آن. ﻓﺮزﻧﺪان ﻧﺎﺷﻨﻮا 9 و 6 و 5ﻓﺮزﻧﺪان ﺳﺎﻟﻢ، 
  .ﻣﺸﺘﺮك ﺑﻪ ارث ﻧﺮﺳﻴﺪه اﺳﺖ
  
  :ﺑﺤﺚ
ﺑﺎﺷﺪ و  ﻫﺘﺮوژن ﻣﻲﻧﺎﺷﻨﻮاﻳﻲ ﻳﻚ اﺧﺘﻼل ﺑﺴﻴﺎر 
ﺗﻮاﻧﺪ ﺑﻪ دﻟﻴﻞ ﻓﺎﻛﺘﻮرﻫﺎي ژﻧﺘﻴﻜﻲ، ﻣﺤﻴﻄﻲ ﻳﺎ ﻫﺮ دو  ﻣﻲ
 ﺗﺨﻤﻴﻦ ﻫﺎ ﺣﺎﻛﻲ از آن اﺳﺖ ﻛﻪ ﻣﻤﻜﻦ (.4،3)رخ دﻫﺪ 
 در ﻓﺮآﻳﻨﺪ ﻧﺤﻮي ﺑﻪ اﻧﺴﺎن ﻫﺎي ژن درﺻﺪ 1 ﺗﺎ اﺳﺖ
ﺑﺎ ﺗﻮﺟﻪ ﺑﻪ ﻫﺘﺮوژن ﺑﻮدن اﻳﻦ . (12) ﺑﺎﺷﻨﺪ دﺧﻴﻞ ﺷﻨﻮاﻳﻲ
ﺪ و اﻳﻦ ﻣﺒﺘﻼ ﻣﻲ ﺑﺎﺷﻨ LHﺑﻴﻤﺎري ﺗﻌﺪاد زﻳﺎدي از اﻓﺮاد ﺑﻪ 
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ﺗﻌﺪاد در ﺳﺎل ﻫﺎي اﺧﻴﺮ ﻧﻴﺰ رو ﺑﻪ اﻓﺰاﻳﺶ ﻣﻲ ﺑﺎﺷﺪ و ﺑﺎ 
 ،ﺗﻮﺟﻪ ﺑﻪ ﻣﻄﺎﻟﻌﺎﺗﻲ ﻛﻪ در اﻳﻦ زﻣﻴﻨﻪ ﺻﻮرت ﮔﺮﻓﺘﻪ اﺳﺖ
ﻓﻘﻂ ﻧﻘﺶ ﺑﻌﻀﻲ از ژن ﻫﺎي دﺧﻴﻞ در ﻧﺎﺷﻨﻮاﻳﻲ ﻣﺸﺨﺺ 
ﺑﻪ ﻋﻨﻮان  1BNFD واﻗﻊ در ﻟﻮﻛﻮس 2BJGژن . ﻣﻲ ﺑﺎﺷﺪ
اوﻟﻴﻦ دﻟﻴﻞ ﻧﺎﺷﻨﻮاﻳﻲ در ﺟﻬﺎن و ﻛﺸﻮرﻣﺎن ﺷﻨﺎﺧﺘﻪ ﺷﺪه 
 LHSNRAدرﺻﺪ  81ﺗﺎ  61ﻦ ژن ﻋﺎﻣﻞ ﺣﺪود اﻳ. اﺳﺖ
 4A62CLSﺑﻌﺪ از آن ژن . (22) در ﻛﺸﻮرﻣﺎن ﻣﻲ ﺑﺎﺷﺪ
ﺑﻪ ﻋﻨﻮان دوﻣﻴﻦ ﻋﺎﻣﻞ ﻧﺎﺷﻨﻮاﻳﻲ، ( 4BNFD ﻟﻮﻛﻮس)
 12BNFDﻫﻤﭽﻨﻴﻦ ﻟﻮﻛﻮس  درﺻﺪ و 01دﻟﻴﻞ ﺣﺪود 
در  LHSNRAدرﺻﺪ،  4، دﻟﻴﻞ ﺣﺪود (ATCETژن )
 ﺑﻨﺎﺑﺮاﻳﻦ ﻃﺒﻖ اﻳﻦ اﻃﻼﻋﺎت ﻫﻨﻮز. (3) ﺑﺎﺷﺪ ﻛﺸﻮرﻣﺎن ﻣﻲ
دﻟﻴﻞ درﺻﺪ زﻳﺎدي از ﻣﺒﺘﻼﻳﺎن ﺑﻪ ﻧﺎﺷﻨﻮاﻳﻲ ﻣﺸﺨﺺ ﻧﺸﺪه 
اﺳﺖ و اﻳﻦ ﻟﺰوم ﻣﻄﺎﻟﻌﺎت ﺑﻴﺸﺘﺮ را در اﻳﻦ زﻣﻴﻨﻪ اﻳﺠﺎب 
ﻣﻲ ﻛﻨﺪ ﺗﺎ ﻧﻘﺶ دﻳﮕﺮ ژن ﻫﺎ در اﻳﺠﺎد ﻧﺎﺷﻨﻮاﻳﻲ ﺑﺮرﺳﻲ 
ﻟﻮﻛﻮس  ﻳﻜﻲ از اﻳﻦ ﻟﻮﻛﻮس ﻫﺎي ﻋﺎﻣﻞ ﻧﺎﺷﻨﻮاﻳﻲ،. ﺷﻮد
 2102ﻣﻲ ﺑﺎﺷﺪ ﻛﻪ در ﺳﺎل ( 2PBACژن ) 39BNFD
 و ﻫﻤﻜﺎراﻧﺶ ﻛﺸﻒ ﺷﺪه اﺳﺖﺗﻮﺳﻂ ﻃﺒﺎﻃﺒﺎﻳﻲ ﻓﺮ 
ﺟﺪﻳﺪي  ﺑﻨﺎﺑﺮاﻳﻦ ﻣﺸﻬﻮد اﺳﺖ ﻛﻪ اﻳﻦ ژن، ژن. (32،42)
ﻓﺮ ﻣﻄﺎﻟﻌﻪ  ﺑﺎﺷﺪ و ﺗﺎﻛﻨﻮن ﻏﻴﺮ از ﻣﻄﺎﻟﻌﻪ ﻃﺒﺎﻃﺒﺎﻳﻲ ﻣﻲ
دﻳﮕﺮي در اﻳﺮان و ﺟﻬﺎن ﺑﺮ روي آن ﺻﻮرت ﻧﮕﺮﻓﺘﻪ 
ﺑﻨﺎﺑﺮاﻳﻦ ﺑﺮرﺳﻲ ﻧﻘﺶ آن ﺿﺮوري ﺑﻪ ﻧﻈﺮ ﻣﻲ رﺳﺪ ؛ اﺳﺖ
ﻮاﻳﻲ ﻧﺎﺷﻨ ﺗﺎ ﺑﺘﻮان ﺑﺎ ﺗﻮﺟﻪ ﺑﻪ ﻧﻘﺶ ژن ﻫﺎي درﮔﻴﺮ در
راه را ﺑﺮاي ﺗﺸﺨﻴﺺ، ﻣﺸﺎوره ژﻧﺘﻴﻚ و  ﺟﻤﻌﻴﺖ اﻳﺮان،
  .ﻛﺮد ﭘﻴﺸﮕﻴﺮي ﺑﺎز
  از  LHSNRAﺧﺎﻧﻮاده  04در ﻣﻄﺎﻟﻌﻪ ﺣﺎﺿﺮ 
 و ﺑﺨﺘﻴﺎري و ﻛﻬﮕﻴﻠﻮﻳﻪ و ﻫﺎي ﭼﻬﺎرﻣﺤﺎل اﺳﺘﺎن
ﺧﺎﻧﻮاده  1ﺧﺎﻧﻮاده،  04از اﻳﻦ . ﺑﻮﻳﺮاﺣﻤﺪ ﺑﺮرﺳﻲ ﺷﺪ
ﺑﻪ ﻟﻮﻛﻮس  (dnuoforp)ﺑﺎ ﻧﺎﺷﻨﻮاﻳﻲ ﻋﻤﻴﻖ ( 1Fﺧﺎﻧﻮاده )
ﺳﺘﮕﻲ ژﻧﺘﻴﻜﻲ ﻧﺸﺎن داد ﻛﻪ اﻳﻦ ﺧﺎﻧﻮاده ﭘﻴﻮ 39BNFD
وﻟﻲ ﻫﻴﭻ ﺗﻐﻴﻴﺮ  ؛ﺑﺨﺘﻴﺎري اﺳﺖ و اﻫﻞ اﺳﺘﺎن ﭼﻬﺎرﻣﺤﺎل
ﺑﺎ ﺗﻮﺟﻪ ﺑﻪ ﻧﺘﺎﻳﺞ . ﻳﺎﻓﺖ ﻧﺸﺪ 2PBACﭘﺎﺗﻮژﻧﻲ در ژن 
ﻣﻄﺎﻟﻌﻪ ﺣﺎﺿﺮ ﻧﻘﺶ اﻳﻦ ژن در اﻳﺠﺎد ﻧﺎﺷﻨﻮاﻳﻲ ﺟﻤﻌﻴﺖ 
اﻳﻦ . درﺻﺪ ﺗﺨﻤﻴﻦ زده ﻣﻲ ﺷﻮد 2/5ﻣﻮرد ﻣﻄﺎﻟﻌﻪ ﺣﺪود 
 ﺗﻮﺳﻂ LHSNRAﺧﺎﻧﻮاده  73ﻟﻮﻛﻮس در ﺑﺮرﺳﻲ 
 2102ﻓﺮ و ﻫﻤﻜﺎراﻧﺶ ﺑﺮاي اوﻟﻴﻦ ﺑﺎر در ﺳﺎل ﻃﺒﺎﻃﺒﺎﻳﻲ
 73ﺧﺎﻧﻮاده از  3ﻛﻪ در آن، ( 42،32) ﺷﻨﺎﺳﺎﻳﻲ ﺷﺪ
ﺧﺎﻧﻮاده از اﺳﺘﺎن  1ﺧﺎﻧﻮاده از اﺳﺘﺎن ﻓﺎرس و  2)ﺧﺎﻧﻮاده 
 ﺑﺎ ﻧﺎﺷﻨﻮاﻳﻲ ﻣﺘﻮﺳﻂ ﺗﺎ ﺷﺪﻳﺪ( ﺑﺨﺘﻴﺎري و ﭼﻬﺎرﻣﺤﺎل
 39BNFDﺑﻪ ﻟﻮﻛﻮس  (ereves ot etaredoM)
ﻓﺮ  ﺑﻨﺎﺑﺮاﻳﻦ در ﻣﻄﺎﻟﻌﻪ ﻃﺒﺎﻃﺒﺎﻳﻲ. ﭘﻴﻮﺳﺘﮕﻲ ﻧﺸﺎن دادﻧﺪ
درﺻﺪ ﺟﻤﻴﺖ ﻣﻮرد ﻣﻄﺎﻟﻌﻪ  8ﻋﻠﺖ ﻧﺎﺷﻨﻮاﻳﻲ ﺣﺪود 
اﻋﻼم ﺷﺪ ﻛﻪ درﺻﺪ ﻗﺎﺑﻞ ﺗﻮﺟﻬﻲ  39BNFDﻟﻮﻛﻮس 
ﻋﻠﺖ ﻣﺘﻔﺎوت ﺑﻮدن درﺻﺪ ﭘﻴﻮﺳﺘﮕﻲ ژﻧﺘﻴﻜﻲ ﺑﻪ . اﺳﺖ
در دو ﻣﻄﺎﻟﻌﻪ ﺑﺎ ﺗﻮﺟﻪ ﺑﻪ ﻫﺘﺮوژن  39BNFDﻟﻮﻛﻮس 
ﻤﺎﻧﮕﻮﻧﻪ ﻛﻪ ژن ﻫ. ﺑﻮدن ﺟﻤﻴﺖ اﻳﺮان ﻗﺎﺑﻞ ﺗﻮﺟﻴﻪ اﺳﺖ
ﻧﻘﺎط ﻣﺨﺘﻠﻒ ﻛﺸﻮر ﺷﻴﻮع ﻣﺘﻨﻮع و ﻣﺘﻔﺎوﺗﻲ  در 2BJG
ﻫﺎي ﺷﻤﺎﻟﻲ  ﻛﻪ ﻓﺮاواﻧﻲ آن در اﺳﺘﺎن ﻃﻮري دارد ﺑﻪ
ﻫﺎي آذري ﻛﺸﻮر  درﺻﺪ، در ﺟﻤﻌﻴﺖ 83ﻛﺸﻮر ﺣﺪود 
و  ﺑﺎﺷﺪ درﺻﺪ ﻣﻲ 9ﻏﺮب ﻛﺸﻮر  درﺻﺪ و در ﺟﻨﻮب 82
از ﺷﻤﺎل ﺑﻪ ﺳﻤﺖ ﺟﻨﻮب ﻛﺸﻮر  ﻛﻞ در ﺣﺮﻛﺖ در
اﻳﻦ آﻣﺎر ﻫﺘﺮوژن ﺑﻮدن . (52) ﻳﺎﺑﺪ ﻓﺮاواﻧﻲ آن ﻛﺎﻫﺶ ﻣﻲ
 در. دﻫﺪ ﻫﺎي ﻣﺨﺘﻠﻒ ﻛﺸﻮر را ﺑﻪ ﺧﻮﺑﻲ ﻧﺸﺎن ﻣﻲ ﺟﻤﻴﺖ
ﻫﺎي  در ﺟﻤﻌﻴﺖ 39BNFDﻟﻮﻛﻮس  ﻧﺘﻴﺠﻪ اﺣﺘﻤﺎﻻً
از ﻃﺮﻓﻲ ﻋﻠﺖ اﻳﻨﻜﻪ . ﻣﺘﻔﺎوت ﻛﺸﻮر ﺷﻴﻮع ﻣﺨﺘﻠﻔﻲ دارد
 ﺑﺎ وﺟﻮد ﭘﻴﻮﺳﺘﮕﻲ، ﺗﻐﻴﻴﺮ ﭘﺎﺗﻮژﻧﻲ ﻳﺎﻓﺖ ﻧﺸﺪ اﺣﺘﻤﺎﻻً
ﻫﺎي دﻳﮕﺮ ژن ﻣﺎﻧﻨﺪ ﻧﻮاﺣﻲ ﺣﻔﺎﻇﺖ  ﺟﻬﺶ در ﻗﺴﻤﺖ
در اﻳﻨﺘﺮون و ﻳﺎ ﺟﻬﺶ در ژن دﻳﮕﺮي  (evresnoC)ﺷﺪه 
از اﻳﻦ ﻟﻮﻛﻮس ﻛﻪ در ﻧﺎﺷﻨﻮاﻳﻲ ﻧﻘﺶ داﺷﺘﻪ و ﻫﻨﻮز 
 3ﻫﻤﭽﻨﻴﻦ ﺑﺎ ﺗﻮﺟﻪ ﺑﻪ اﻳﻨﻜﻪ . ﺷﻨﺎﺳﺎﻳﻲ ﻧﺸﺪه اﺳﺖ، ﺑﺎﺷﺪ
اي ﻛﻪ در ﻣﻄﺎﻟﻌﻪ ﻗﺒﻞ ﭘﻴﻮﺳﺘﮕﻲ ژﻧﺘﻴﻜﻲ ﻧﺸﺎن  ﺧﺎﻧﻮاده
وﻟﻲ  ؛ﻫﺎ ﻣﺘﻮﺳﻂ ﺗﺎ ﺷﺪﻳﺪ ﺑﻮده اﺳﺖ ﻧﺎﺷﻨﻮاﻳﻲ آن ،دادﻧﺪ
، ﻋﻤﻴﻖ 1Fام ﻧﺎﺷﻨﻮاﻳﻲ ﺧﺎﻧﻮاده در اﻳﻦ ﻣﻄﺎﻟﻌﻪ ادﻳﻮﮔﺮ
ﻋﻠﺖ ﻧﺎﺷﻨﻮاﻳﻲ اﻳﻦ  ﺗﻮان ﮔﻔﺖ ﻛﻪ اﺣﺘﻤﺎﻻً اﺳﺖ ﻣﻲ
از ﻋﻠﻞ . ﺑﺎﺷﺪ ﻣﻲ 2PBACژﻧﻲ ﻏﻴﺮ از ژن  (1F)ﺧﺎﻧﻮاده 
 39BNFDﺗﻮان ﺑﻪ ﻫﻤﭙﻮﺷﺎﻧﻲ ﻟﻮﻛﻮس  دﻳﮕﺮ ﻣﻲ
-2.31q11() 36BNFDﺑﺎ ﻟﻮﻛﻮس  (2.31-3.21q11)
ﺑﺎ ﻧﺎﺷﻨﻮاﻳﻲ  36BNFDﻟﻮﻛﻮس . (62) اﺷﺎره ﻛﺮد 3.31
ﺑﺎﺷﺪ، ﺑﻨﺎﺑﺮاﻳﻦ اﺣﺘﻤﺎل  ﻣﺮﺗﺒﻂ ﻣﻲ (dnuoforp) ﻋﻤﻴﻖ
ﻧﻴﺰ ﭘﻴﻮﺳﺘﻪ ﺑﺎﺷﺪ  36BNFD ﺑﺎ ﻟﻮﻛﻮس 1Fاﻳﻨﻜﻪ ﺧﺎﻧﻮاده 
در ژن  (1F) ﺟﻬﺶ ﻋﺎﻣﻞ ﻧﺎﺷﻨﻮاﻳﻲ اﻳﻦ ﺧﺎﻧﻮاده و
دﺮﻛﺮﻬﺷ ﻲﻜﺷﺰﭘ مﻮﻠﻋ هﺎﮕﺸﻧاد ﻪﻠﺠﻣ / هرود16هرﺎﻤﺷ ،4 /نﺎﺑآ و ﺮﻬﻣ 1393  
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LRTOMT ﺖﺴﻴﻧ رﺎﻈﺘﻧا زا رود ،ﺪﺷﺎﺑ ﻪﺘﺷاد دﻮﺟو .  
ﺮﻫ ﻪﺑ و سﻮﻛﻮﻟ ندﻮﺑ ﺪﻳﺪﺟ ﻪﺑ ﻪﺟﻮﺗ ﺎﺑ لﺎﺣ  ﻪﺑ ﺎﺗ ﻪﻜﻨﻳا
ا نآ يور ﺮﺑ يدﺎﻳز تﺎﻌﻟﺎﻄﻣ لﺎﺣﺖﺳا هﺪﺸﻧ مﺎﺠﻧ؛  ياﺮﺑ
هدﺮﺘﺴﮔ و ﺮﺘﺸﻴﺑ تﺎﻌﻟﺎﻄﻣ ،نآ ﻖﻴﻗد ﺶﻘﻧ درﻮﻣ رد ﺚﺤﺑ 
ﺖﻴﻌﻤﺟ ﺮﮕﻳد رد يﺮﺗ ﻲﻣ يروﺮﺿ رﻮﺸﻛ يﺎﻫ ﺪﺷﺎﺑ. 
  
ﻪﺠﻴﺘﻧ يﺮﻴﮔ:  
ًﻻﺎﻤﺘﺣا سﻮﻛﻮﻟ ﻦﻳا ﺶﻫوﮋﭘ ﻦﻳا ﺞﻳﺎﺘﻧ ﻪﺑ ﻪﺟﻮﺗ ﺎﺑ 
ﻪﻌﻟﺎﻄﻣ درﻮﻣ ﺖﻴﻌﻤﺟ ﻲﻳاﻮﻨﺷﺎﻧ رد ﻲﻛﺪﻧا ﺶﻘﻧ و دراد  ﻞﻴﻟد
ﺨﺸﻣ ﻪﻌﻟﺎﻄﻣ درﻮﻣ ﺖﻴﻌﻤﺟ ﻲﻳاﻮﻨﺷﺎﻧ هﺪﻤﻋﺪﺸﻧ ﺺ . ﻦﻴﻋ رد
ﻖﻴﻗد ﻦﻴﻴﻌﺗ ياﺮﺑ لﺎﺣ ﺶﻘﻧ ﺮﺗ  سﻮﻛﻮﻟDFNB93  رد
ﻲﻣ يروﺮﺿ ﺮﺘﺸﻴﺑ تﺎﻌﻟﺎﻄﻣ ،ﻲﻧاﺮﻳا ﺖﻴﻌﻤﺟ  ﺎﺑ ناﻮﺘﺑ ﺎﺗ ﺪﺷﺎﺑ
 سﻮﻛﻮﻟ ﺶﻘﻧ ﻪﺑ ﻪﺟﻮﺗDFNB93 سﻮﻛﻮﻟ ﺮﮕﻳد ﺶﻘﻧ و  ﺎﻫ
 و ﻚﻴﺘﻧژ هروﺎﺸﻣ ،ﺺﻴﺨﺸﺗ ياﺮﺑ ار هار ،ﻲﻳاﻮﻨﺷﺎﻧ رد
دﺮﻛ زﺎﺑ يﺮﻴﮕﺸﻴﭘ. 
  
ﻲﻧادرﺪﻗ و ﺮﻜﺸﺗ:  
اد ﻲﺸﻫوﮋﭘ ﺖﻧوﺎﻌﻣ زامﻮﻠﻋ هﺎﮕﺸﻧ  ﻲﻜﺷﺰﭘ
ﺗ ﺖﻬﺟ دﺮﻛﺮﻬﺷﺄ ﺖﻧاﺮﮔ هرﺎﻤﺷ ﺎﺑ ﻪﻌﻟﺎﻄﻣ ﻦﻳا ﻪﺟدﻮﺑ ﻦﻴﻣ
1014 هداﻮﻧﺎﺧ زا و  ﻦﻳا رد ﺖﻛرﺎﺸﻣ ﻞﻴﻟد ﻪﺑ نارﺎﻤﻴﺑ يﺎﻫ
ﻲﻟﻮﻠﺳ تﺎﻘﻴﻘﺤﺗ ﺰﻛﺮﻣ ﻞﻨﺳﺮﭘ ﻦﻴﻨﭽﻤﻫ و ﺶﻫوﮋﭘ و 
 ﻞﻴﻟد ﻪﺑ دﺮﻛﺮﻬﺷ ﻲﻜﺷﺰﭘ مﻮﻠﻋ هﺎﮕﺸﻧاد ﻲﻟﻮﻜﻟﻮﻣ 
ﻚﻤﻛ ﻲﺑ يﺎﻫ ﻢﻳراد ار ﺮﻜﺸﺗ و ﺮﻳﺪﻘﺗ لﺎﻤﻛ نﺎﺸﻐﻳرد.  
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Background and aims: Hearing loss (HL) is one of the sensory, neurological disorders and is 
the highest rate of existing disorder at birth. More than 60% of deafness is hereditary. Genetic 
type of HL is divided into two groups, syndromic HL (SHL) and Non-syndromic HL (NSHL). 
Autosomal recessive non syndromic deafness (ARNSHL) occurs with the highest percentage 
(70%). This study aimed to determine genetic linkage of DFNB93 Locus in families with 
ARNSHL. 
Methods: The descriptive study was performed on 40 large pedigrees with at least two 
ARNSHL patients. They had healthy parents and most of consanguineous marriage. These cases 
were negative for GJB2 gene mutation in Chahar Mahal & Bakhtiari and  Kohkiluyeh & Boyer 
Ahmad provinces of Iran. Then families were investigated for genetic linkage to the DFNB93 
locus using STR markers, PCR and polyacrylamide gels. 
Results: Results showed that one of the 40 families (2.5%) was linked to the DFNB93 locus. 
The value of SLINK (2.67), preliminary two-point LOD (2.05), and multipoint LOD (2.05) for 
this family was calculated. 
Conclusion: Based on the results of this study, DFNB93 locus has probably little role in 
deafness of studied population. Further investigations are necessary to determine the role of this 
locus in deafness in Iranian population more precisely. 
 
Keywords: DFNB93 locus, CABP2 gene, Autosomal recessive non-syndromic hearing loss, 
Genetic linkage, PCR-RFLP. 
